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FYRIR EINSTAKLINGA MED MEINVALDANDI BREYTINGU | FH GENI
FH Nidurstada erfdarannsoknar leiddi i 1jés ad pu berd meinvaldandi breytingu

i FH geni

Krabbameinsahaetta Ppu hefur auknar likur 8 ad fa krabbamein i nyra. Pad er mikilveegt ad muna ad
bad er EKKI samasemmerki 4@ milli pess ad vera med breytinguna og ad fa

krabbamein.
Hvad tekur nu vid? Pér verdur visad i eftirlit til sérfraedings ef pu ert pad ekki pegar.
Attingjar Fleiri i fjolskyldu pinni geetu borid pessa somu breytingu og haegt er ad kanna

hvort svo sé med erfdarannsékn. Simi i erfdaradgjof er 543 5070.

Meinvaldandi breyting i FH geni orsakar Hereditary leiomyomatosis and renal cell

Sjakdémar cancer - HLRCC - "Arfgeng sléttvodvaaexli og nyrnafrumukrabbamein”

Rikjandi erfdir
w * Erfdamati FH breytingarinnar.

Pad eru helmingslikur & ad foreldri sem ber
breytinguna gefi hana afram til sinna barna.
Jafn liklegt er ad karlar og konur beri

breytinguna og pau geta gefid hana afram

w w * * jafnt til sona sinna og deetra.

B  Annad af tveim eintékum gens ber meinvaldandi breytingu

B Hvorugt eintak gens ber meinvaldandi breytingu
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UPPLYSINGAR FYRIR EINSTAKLINGA MED MEINVALDANDI BREYTINGU | BRCA2 GENI

Nidurstada

Erfdamati

Einkenni

Eftirlit

Ahattuminnkandi
adgerdir

Attingjar

Meinvaldandi

Breyting i FH geni
erfist med rikjandi
haetti

Einkenni og ahaetta

Breytilegt

50% likur -

erfist 6had kyni

Stokkbreytingar eda meinvaldandi breyingar i FH geni orsaka
HLRCC. FH genid kédar fyrir ensimi sem heitir fumarase eda
fumarate hydratase.

Allir hafa tvo eintok af hverju geni og erfa eitt eintak fra hvoru
foreldri. Meinvaldandi breyting i 6dru eintaki FH gens getur
aukid likur & ad pu fair akvednar tegundir krabbameina.

Einkennandi hudblettir "Cutaneous
leiomyomata" sem koma oft fram
milli tvitugs og pritugs, oftast upp ur
harsekkjum. Geta verid &
handleggjum, fétleggjum og
stundum andliti (sjaldgeefara).
Stundum samlitir hadinni en geta
breytt um lit med timanum og ordid dekkri. Peir eru oft vid
vidkvaemari fyrir snertingu og kulda en svaedid umhverfis og getur
fjolgad med timanum.

Flestar konur med meinvaldandi breytingu i FH geni fa hnuta i leg,
oft frekar stora. beim geta fylgt pungar blaedingar og oft verkir vié
tidablaedingar. Um pad bil 10-16% peirra sem eru med HLRCC fa
nyrnakrabbamein (renal cell cancer). Einkenni pess geta verid
verkir i nedanverdu baki, bléd i pvagi eda fyrirferd i nyra (haegt ad
breifa i nyrnaskodun). Margir fa engin einkenni fyrr en meinid er
komid vel af stad og pvi mikilveegt ad vera i eftirliti. [ fjdlskyldum
pbar sem ekki finnst nyrnakrabbamein er HLRCC stundum kallad
multiple cutaneous leiomyomatosis (MCL) eda multiple cutaneous
and uterine leiomyomatosis (MCUL).

a) Baedi kynin: Eftirlit hja hudsjukdomalaekni arlega - pad
eftirlit parftu ad panta sjalf/sjalfur.

b) Baedi kynin: Arlegt eftirlit (segulémskodun) med nyrum.
c) Konur: Eftirlit hja kvensjukddmalaekni.

Vid sendum tilvisanir a videigandi sérfreedinga og haft verdur
samband vid pig fra videigandi deildum vardandi timabdkun.

Haegt er ad taka hnata sem finnast i legi ef peir valda miklum
einkennum. Best er ad reeda pennan kost vid sérfraedilaekna.

pu hefur erft breytinguna fra 66ru foreldra pinna. Helmingslikur
eru a ad pin born og systkini beri pessa somu breytingu. Breytingin
geeti einnig fundist i fjarskyldari settingjum. Mogulega er haegt ad
rekja breytinguna i fjolskyldunni. ATH! Ekki er dsteeda til ad gera
erfdarannsoknir hja bérnum yngri en 18 dra.
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Vid maelum med pvi ad pu deilir pessum upplysingum til ettingja
pinna svo peir hafi taekifeeri til pess ad kynna sér malid. beim er
Upplysingagjof til velkomid ad hafa samband vid Erfdaradgjof Landspitalans hafi
2ttingja bau hug & ad koma i erfdaradgjof og/eda erfdarannsokn. Siminn
er 543 50 70 og postfangid esd@landspitali.is

Naestu skref

* Heimasifa Landspitalans — www.Ish.is
*  HLRCC Family Alliance - http://hlrccinfo.org/

* Smart Patients -
https://www.smartpatients.com/forums/hlrcc

* Krabbameinsfélagido — www.krabb.is

Tenglar Frekari upplysingar Hépar & samfélagsmidlum
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http://www.lsh.is/
http://www.krabb.is/

